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Klinicka histoéria
40ro¢ny muz navstivil svojho praktického lekara a stazoval sa na 2 tyzdne trvajicu hematuriu a novy nastup bolesti hlavy s rozmazanym

videnim. Jeho prakticky lekar mu nameral krvny tlak 260/110 a odoslal ho do nemocnice. Pacient po prijazde do nemocnice skolaboval. CT
mozgu preukazalo velké subarachnoidedlne krvacanie z prasknutej ,,bobulovitej” aneuryzmy. Pacient zomrel kratko po prijati.

Patoldgia

Tato vzorka je zvacsend oblic¢ka. Oblickovy parenchym bol takmer Gplne nahradeny pocetnymi dilatovanymi cystami réznej velkosti az 3 cm
v priemere. Cysty maju tenké priesvitné steny a niektoré cysty obsahuji material roznych farieb, vdaka comu ma rezny povrch oblicky
»mramorovy" vzhlad. Rozne farby su spdsobené sekrétmi vo vnutri cyst, ktoré mdzu byt zmieSané s krvacanim. Vonkajsi povrch sa javi ako
lalo¢naty v désledku mnohych vycnievajlcich cyst. Akykolvek zvysny parenchym obli¢iek je silno atroficky, ¢o je sp6sobené tlakom
pocetnych cyst. Toto je priklad polycystického ochorenia obli¢iek u dospelej osoby.

Dalsie informacie

Polycystické ochorenie obliciek u dospelych os6b (APKD) je autozomalne dominantné ochorenie charakterizované pritomnostou
mnohopocetnych cyst v rendlnom parenchyme. Cysty sa vyvijaju zo zmeneného epitelu oblickovych tubulov. Cysty expanduju a nicia
glomeruly, ¢o spOsobuje ischémiu, tlakovu atrofiu a nakoniec vedie k zlyhaniu obli¢iek. APKD sa vyskytuje u 1 z 40 az 1000 Zivo narodenych
deti. Mutécie v géne PKD1 na chromozéme 16p13.3 a géne PKD2 na chromozéme 4g21 boli popisané ako kauzalne mutdcie. Tie kéduju
membranové proteiny polycystin 1 a 2 v danom poradi. Pacienti s mutéciou PKD1 su ¢astejsi a maju zavaznejsi fenotyp. Ochorenie obli¢iek
v kone¢nom Stadiu (ESRD) sa vyskytuje v pripade mutacie v PKF2 u pacientov v priemernom veku 74 rokov a v pripade mutdcie v PKD2

u pacientov v priemernom veku 54,3 rokov.

Medzi bezné priznaky APKD patri hematuria z krvacania do cyst a bolest alebo pocit tahania z expanzie cyst a zvac¢senia obli¢iek. Mnoho
pacientov zostdva bez priznakov, dokial' sa neobjavia rysy rendineho zlyhania, ako je proteindria, polydria, hypertenzia a urémia. Medzi
extrarenalne prejavy ochorenia patria intrakranidlne vakovité aneuryzmy, pecenové a pankreatické cysty, dalej prolaps mitrélnej chlopne

a dalSie typy ochorenia srde¢nych chlopni. Ultrazvuk obli¢iek je najbeznejSim vysetrenim pouzivanym k diagnostike APKD. Ako diagnostické
nastroje je mozné pouzit tiez CT alebo MR vysetrenie. Pacientom s pozitivnou rodinnou anamnézou APKD je mozné v niektorych pripadoch
ponuknut ultrazvukové vysetrenie obliciek a genetické testovanie. Lie¢ba zahffia rendinu substitu¢nu terapiu na ESRD a transplantéciu
obli¢iek (pokial sa podari najst darca).

Nakoniec viac ako jedna tretina pacientov zomrie na zlyhanie obli¢iek a jedna tretina na koronarne alebo hypertenzné ochorenie srdca.
Priblizne 1% pacientov umiera na subarachnoiddlne krvacanie v dosledku ruptiry bobulovitej aneuryzmy (ako v tomto pripade). Zvysné
Umrtia su sp6sobené nesuvisiacimi pri¢inami.



